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Figura 1. Aspecto macroscópico externo.
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HISTORIA CLÍNICA
MUJER de 42 años. Embarazo actual: fetode 17 semanas + 6 días; amniocentesis:
análisis cromosómico normal; ECO: hernia dia-
fragmática y “focomielia” miembro superior.
DIAGNÓSTICO Y COMENTARIOS
- Peromelia
La peromelia se define como una mutilación
de la extremidad con la formación de un muñón
distal. La terminología de las malformaciones de
las extremidades se emplea a veces de manera po-
co precisa, incluyendo varios tipos diferentes bajo
la común denominación de amelia o focomelia.
Dentro de la peromelia hay una entidad que se
denomina hemimelia parcial transversa terminal,
que consiste en la ausencia del antebrazo y de
la mano con la formación de un muñón en el
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Figura 2. Ídem. Miembro superior izquierdo.
codo [1]. En la Fig. 1, y con más detalle en
la Fig. 2, se pueden observar la ausencia del
antebrazo y de la mano izquierdos. La imagen
radiográfica (Fig. 3) confirma la presencia del
hueso del brazo y la ausencia de los huesos del
antebrazo y de la mano izquierdos. En la mayoría
de los casos, y éste no es una excepción, la
hemimelia parcial transversa terminal es unilateral
y se afecta con más frecuencia el lado izquierdo.
La prevalencia descrita en la población danesa es
de 1 cada 25.000 [1]. Dentro de la peromelia hay
otra entidad que se denomina aqueria, que es la
ausencia de la mano. El antebrazo acaba en la
epífisis distal del radio o en un dedo rudimentario
[1]. En la Fig. 1 se observa la ausencia de la mano
derecha y la presencia de un dedo. En la Fig. 3
se confirma la ausencia de los huesos de la mano
con la presencia de un dedo. Es más frecuente
que sea unilateral, como en este caso, y en el lado
izquierdo. Tiene una prevalencia de 1 caso cada
75.000 y una incidencia de 1 cada 65.000. Estas
dos entidades son frecuentemente esporádicas, pe-
ro no se puede descartar un componente genético.
Existen varias publicaciones que mencionan el
efecto teratogénico de algunos fármacos como
ácido retinóico [2], talidomida [3], ciclofosfamida
y 4 cetociclofosfamida [4], que podrían provocar
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Figura 3. Radiografía ósea
hemimelia. En nuestro caso no consta que la
paciente estuviera tomando ninguna medicación.
Se trata de dos entidades raras y su asociación
es más rara todavía. En esta ocasión el feto tenía
micrognatia (Figs. 1, 2 y 3) que se puede asociar a
hemimelia [1]–[5]. También presentaba una hernia
diafragmática izquierda con ascenso del estómago,
intestino delgado, intestino grueso, hígado y bazo.
Se ha descrito la hemimelia asociada a anomalías
viscerales múltiples y a eventración [6], pero no a
hernias diafragmáticas.
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